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PROBLEMAS EN LOS CROMOSOMAS DEL SEXO
DESCUBIERTOS A TRAVES DEL
DIAGNOSTICO PRENATAL

El Sindrome de Turner
45,X

Publicado por PacNoRGG
El Grupo de Genética Regional del
Noroeste del Pacifico

Introduccion

El propésito de este folleto es proporcionarle informacién a las familias sobre los resulta-
dos en las pruebas prenatales que indican un cambio en los cromosomas del sexo. Estos
resultados pueden generar un periodo de ansiedad para muchas familias ya que ha existe
muy poca informacién disponible para las personas que no estin dentro del campo de la
genética. Este folleto le va a proveer alguna informacion, pero probablmente no puede
responder a todas sus preguntas. Por favor hable con un consejero en genética o con un
médico genetista para obtener informacién mas especifica sobre su situacion. Ellos se
encuentran para prestarle ayuda. Este folleto también puede ayudarle a explicar los resul-

tados de las pruebas a su familia y a los proveedores del cuidado de la salud.
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[. Células

La prueba que fue realizada en su feto (bebé que ain
no ha nacido) fue realizada examinando las células tanto
del liquido amni6tico (si a usted se le hizo la amniocen-
tesis) o la placenta (si ha usted se le tomaron muestra de
las vellosidades coriénicas). Cuando las células fueron
estudiadas, los paquetes de material genético o informa-
cion, llamados cromosomas, fueron examinados. Tanto
su cuerpo como el cuerpo del bebé estin hechos de bil-
lones de células. Cada célula contiene un juego completo
de cromosomas. Las células del feto, la placenta y el lig-
uido amnidtico vienen del mismo huevo fertilizado. Por
lo tanto los cromosomas estudiados provenientes del lig-
uido amnidtico o de la placenta corresponden a los cro-
mosomas del feto.

Esta es una foto de una célula. Es tan pequena que solo
puede ser vista utilizando un microscopio:

II. Cromosomas

Normalmente existen 46 cromosomas en cada célula.
Los cromosomas se parecen a un conjunto de libros de
cocina. Cada cromosoma o libro de cocina contiene
miles de re-cetas las cuales son pedazos de informacion o
instrucciones. Estas instrucciones o recetas son llamadas
"genes". Por lo tanto, los cromosomas son paquetes de
genes los cuales dirigen el desarrollo del cuerpo. Por
ejemplo, existen genes que dicen si una persona va a tener
ojos azules o café, cabello café o rubio. Toda la informa-
cién que el cuerpo necesita para trabajar proviene de los
cromosomas. Los cromosomas contienen los planos para
el crecimiento y el desarrollo. Dispersas entre los 23 pares
de cromosomas existen cerca de 30,000 genes.

Incluso una parte muy pequeiia de un cromosoma
puede contener diferentes genes. La ubicacion exacta o
aun el nimero exacto de todos los genes es todavia
desconocida. Los estudios de cromosomas no incluyen
una evaluacion detallada de cada gene.

Los cromosomas vienen en pares. Un miembro de cada
par proviene de la célula del esperma del padre y el otro
miembro del par, proviene de la célula del huevo de la
madre. En otras palabras, el bebé recibe mitad de materi-

al genético de la madre y la otra mitad del padre. Cuando
los cromosomas son examinados bajo el microscopio, se
ven asi:
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[1l. El Cariotipo

Con el objeto de estudiar los cromosomas, las células
obtenidas en la anmiocentesis o en las muestras de las
vellosidades coridnicas son preparadas en el laboratorio
de forma que puedan ser vistas bajo el microscopio.

Estas células son fotografiadas, los cromosomas se cor-
tan de la fotografia y se alinean de acuerdo con sus
tamanos y con las caracteristicas de los patrones de las
bandas claras y oscuras. Los cromosomas del sexo nor-
malmente estan colocados junto a otros cromosomas.
Usualmente los ninos tienen un cromosoma X y unoy, y
las ninas tienen dos cromosomas X. Esta fotografia se
llama un “cariotipo.”

Esta es una foto de un cariotipo masculino normal:

JiS SR |

tf—

ety

—3i—h1- HE—t—y 1
& “'— IL{ A AN -)—'—|

31— T Faf
= - == =

.
L1 —a—
LY = —

Esta es una foto de un cariotipo femenino normal:
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IV. Diferencias en los
cromosomas del sexo

Aunque la mayoria de la gente tiene unos cromosomas
que se parecen a los de estas fotografias, algunas personas
tienen un nuimero diferente de cromosomas. Otras per-
sonas tienen un cromosoma del sexo con una estructura
inusual. La ma-yoria de las personas con cambios en los
cromosomas del sexo tienen buena salud y se parecen al
resto de los miembros de la familia. Las anormalidades
en los cromosomas del sexo son pocas veces diagnostica-
da al nacer. A no ser que la madre se haga una amnio-
centesis o una muestra de vellosidades coridnicas,
pueden pasar anos antes de que se diagnostique un cam-
bio en los cromosomas. Muchas veces esto nunca se diag-
nostica. Un cambio en los cromosomas del sexo puede
ser descubierto cuando un nifio o nifa no pasa la puber-
tad con normalidad, o mucho mds tarde, cuando tiene
problemas para tener hijos.

Las razones mas comunes para estudiar los cromoso-
mas de un feto son: la edad de la madre, un resultado
positivo de una prueba inicial del suero materno o una
evaluacién anormal de un ultrasonido. En estas situa-
ciones, el laboratorio busca basicamente que el feto no
tenga un "autosoma" extra. Los "autosomas” son cromo-
somas que no son del sexo. Por ejemplo, los bebés con
sindrome de Down (Trisomia 21), conocido como mon-
golismo, tienen un cromosoma 21 de mas en las células.
Como todos los cromosomas del feto son analizados
durante el estudio prenatal, los cambios en los cromoso-
mas del sexo son también detectados.

Existen diferentes tipos de cambios en los cromosomas
del sexo: una copia de mas o de menos de un cromoso-
ma entero X o Y, una parte de mas o de menos del cro-
mosoma X o Y, o un cambio de orden de un cromosoma
X 0Y. Los cambios en el niimero de cromosomas son el
resultado de un error en la formacién del 6vulo o del
esperma. Cuando esto ocurre, las otras células en los cuer-
pos de los padres son normales. Ninguno de los padres
necesita hacerse un estudio de sus propias células.

Un cromosoma del sexo de mas, uno de menos o un
cambio en el orden del mismo puede haber sido puede
haber sido heredado de la madre o el padre, o ha podido
ocurrir por primera vez durante la formacién del 6vulo o
del esperma.Si se descubre un cambio de orden en un
cromosoma, su médico en genética puede recomendar
que se examinen los cromosomas de los padres.

A menudo los padres se sienten culpables cuando su
bebé tiene un cambio en los cromosomas. Sin embargo,
no hay nada que los padres hicieron "mal" para que
causaran un cambio en el cromosoma del sexo.

V. ¢ Qué pueden significar
estos resultados para
su feto?

La mayoria de los bebés con cambios en sus cromoso-
mas de sexo son bebés que nacen sanos, sin serios defec-
tos de nacimiento. Un cambio en el cromosoma del sexo
podria no causar ningiin problema obvio en el crec-
imiento y desarrollo temprano. Algunas personas con
cambios en el cromosoma del sexo ni siquiera llegan a
enterarse que tiene una anormalidad en el cromosoma
del sexo. Pero existe la probabilidad de que se generen
problemas. Las dificultades de aprendizaje y los proble-
mas emocionales son mads comunes en personas que
tienen un cambio en el cromosoma del sexo. Estos prob-
lemas no pueden ser identificados antes de nacer o recién
nacidos. Pueden ocurrir otros problemas, dependiendo
en el cambio del cromosoma. Su médico o consejero de
genética del sexo podria recomendar unos estudios adi-
cionales de su feto. Ya que no es posible identificar todos
los defectos de nacimiento antes de que cualquier bebé
nazca, existird un riesgo de posibles problemas fisicos
incluso cuando todos los chequeos resulten normales.

Los padres se preguntan a menudo si un cambio en el
cromosoma del sexo significa que el bebé nacerd con
ambos sexos, masculino y femenino (genitalia ambigua)
o si su bebé sera homosexual. Estas condiciones tienen
las mismas posibilidades de ocurrir en un bebé con un
cambio en el cromosoma del sexo que un bebé con un
cromosoma del sexo normal.

Para algunas personas, el riesgo adicional de que el feto
tenga problemas es muy alto, y deciden abortar. Otras
deciden continuar con el embarazo. La decisién acerca de
abortar es una decision muy personal. Suele ser una
decision dificil, y lleva tiempo tomarla. Cada familia
debe tener en cuenta sus propios sentimientos y riesgos.
Su consejero de genética o médico de cabecera estin
disponibles para ayudarles a tomar la mejor decisién para
su familia. Pregiintenles de qué manera pueden ayudar.
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El Sindrome de Turner

Se han enterado recientemente que su feto tiene el
sindrome de Turner. Seguramente nunca habian
oido acerca de este sindrome antes del diagnéstico
prenatal. Ahora podrian estar tomando importantes
decisiones acerca de como proceder. Este folleto fue
creado para responder algunas de las muchas pre-
guntas que pueden tener.

¢ Qué es el sindrome
de Turner?

El sindrome de Turner es el nombre dado a una serie
de rasgos fisicos que el doctor Henry Turner identifico.
El nombré la condicién antes de que se conociera la
causa. Ahora sabemos que los rasgos fisicos observa-
dos por el Dr. Turner son la causa de un cambio en el
cromosoma del sexo.

Aproximadamente 1 de cada 2000 bebés ninas
tienen el sindrome de Turner.

¢ Qué causa el sindrome
de Turner?

Las ninas y las mujeres que tienen el sindrome de
Turner tienen sélo un cromosoma normal X en lugar
de los dos cromosomas XX, que es lo normal. El
segundo cromosoma del sexo les falta o es anormal.
Cuando falta el segundo cromosoma del sexo, el cam-
bio en el cromosoma se escribe "45,X" Esto significa
que hay 45 cromosomas en lugar de 46, que es lo nor-
mal, y que hay un solo cromosoma X en lugar de dos,
XX. O de uno X y uno Y. El cromosoma del sexo que
falta se perdié durante la formaciéon del 6vulo o el
esperma que mads tarde se juntaron para formar el feto
o durante el desarrollo temprano del feto justo
después de la concepcion. El cromosoma que falta no
puede formarse nunca mas. El sindrome de Turner
ocurre al azar. Los padres no hicieron nada para
causarlo ni podrian haber hecho nada para evitarlo.

Algunas mujeres con el sindrome de Turner tienen
un cromosoma X normal, y un cromosoma del sexo
inusual. Algunas veces el cromosoma anormal es
heredado del padre o la madre. Otras veces ocurre un
error durante la formacién del 6vulo o el esperma que
se juntaron para formar el feto. Pidale mas informa-
cién a su médico o consejero de genética acerca de los
cromosomas de su feto.

Ocasionalmente, s6lo a algunas de las células de la
nena les falta el cromosoma del sexo; el resto de las
células tienen dos cromosomas del género normales.
Esto se denomina “mosaicismo”. Los bebés con
mosaicismo pueden tener algunas, muchas o ninguna
de los rasgos fisicos del sindrome de Turner.

Esto es un cariotipo de una mujer con sindrome de
Turner.
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¢ Qué rasgos fisicos pueden
esperarse de alguien que
tiene el sindrome de Turner?

Las caracteristicas del sindrome de Turner varian de
una persona a otra. Algunas veces las caracteristicas se
ven al nacer; otras veces no. Las nifas y las mujeres que
tienen el sindrome de Turner pueden tener unos ras-
gos tan leves que el diagnéstico no se hace hasta que
son adolescentes o adultas.

El diagnéstico se sospecha a veces antes del parto
debido a algunos descubrimientos al llevar a cabo un
ultrasonido. Las recién nacidas que tienen el sindrome
de Turner podrian tener unos rasgos fisicos que los
meédicos podrian identificar enseguida como pacientes
con el sindrome de Turner. Las recién nacidas con sin-
drome de Turner pueden tener las manos y los pies
hinchados, un tamano mas pequeno de lo normal y
una piel adicional (piel mds gruesa) en el cuello.
Algunas nifas con el sindrome de Turner tienen anor-
malidades en el corazén o en los rifiones que necesi-
tan ser tratadas. Durante la nifiez, las nifas con sin-
drome de Turner suelen ser mas pequenas que las otras
ninas de su edad y pueden tener mas tendencia a infec-
ciones de oido y a problemas de tiroides. Las nifias que
no han sido diagnosticadas con el sindrome de Turner,
generalmente necesitan atencion médica durante la
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pubertad, cuando no empiezan a menstruar o no se les
desarrollan los pechos. Las mujeres adultas con sin-
drome de Turner son mas bajas que lo normal. El
promedio de la estatura de una mujer que no ha sido
tratada con hormonas durante la nifiez es de 4 piesy 6
pulgadas. Las mujeres con sindrome de Turner tienen
una funcién sexual norma pero la mayoria no son
capaces de tener hijos (son estériles) porque sus ovar-
ios no se desarrollan totalmente.

Cada rasgo fisico que se aprecia en el sindrome de
Turner puede ser visto también en mujeres y nifias con
un nimero normal de cromosomas.

¢ Qué carateristicas mentales
o sociales se pueden esperar
en el sindrome de Turner?

En las nifias con cariotipos 45,X o0 45,X/46,XX

La inteligencia de las nifias con TS varia de la misma
manera que la de la poblacién en general y
usualmente estd dentro del rango normal. Aquellas
con cariotipos 45,X o con mosaico 45,X/46,XX no
tienen un riesgo significativamente mayor de retardo
mental. Las ninas con TS tienen mads probabilidad que
otros ninos de sufrir discapacidades especificas de
aprendizaje, en especial en las areas no verbales
(llamadas algunas veces discapacidades de aprendizaje
no verbal o NLD). Dentro de las debilidades
comuinmente observadas se incluyen: dificultad de
imaginar objetos en sus relaciones reciprocas (esto
puede afectar la conduccion de vehiculos), problemas
en la apreciacion de los detalles sutiles sociales, tales
como las expresiones faciales, dificultades en la
solucién de problemas no verbales como los
relacionados con matematicas, y tosquedad. Sin
embargo, asumiendo un apoyo temprano educativo y
social, las expectativas educativas y profesionales para
las nifias con Sindrome de Turner pueden ser
semejantes a las de sus hermanos.

Para las nifias con otros cariotipos

El pronéstico varia si hay otros cambios
cromosomicos. Consulte con su médico o con su
consejero en genética para informarse acerca de su
situacion.

¢Existe alguna cura para
el sindrome de Turner?

El cambio en el cromosoma que causa el sindrome
de Turner no puede ser reparado nunca. Sin embargo,
existen algunas terapias disponibles. Se les puede
administrar a las ninas hormonas de crecimiento para
incrementar la altura final adulta. Otras dos hor-
monas, estrogeno y progesterona, suelen administrarse
durante el comienzo de la adolescencia para ayudar a
las nifias con sindrome de Turner a desarrollar una
apariencia mas femenina. La esterilidad no tiene cura,
pero las familias pueden comentar algunas alternati-
vas, como por ejemplo la adopcién o la donacién de
ovulos. Con los nuevos avances tecnolégicos, algunas
mujeres con sindrome de Turner pueden quedar
embarazadas gracias a las donaciones de 6vulos.

Un ambiente de apoyo en el hogar podria reducir los
problemas de aprendizaje y de comportamiento.

¢Debo esperar algunas
complicaciones durante el
resto del embarazo?

Posiblemente. A veces, los bebés con sindrome de
Turner tienen acumulaciones de fluido en areas de sus
cuerpos antes del nacimiento. Si se acumula demasia-
do fluido, el bebé podria morir. La madre podria
desarrollar problemas también, como por ejemplo
presion arterial alta. También son mas comunes ciertas
anormalidades en los rinones y en el corazén en los
bebés con sindrome de Turner. La informacion acerca
de los posibles problemas que pueda tener su bebé es
importante para controlar el embarazo.

¢Ocurrira de nuevo
en futuros embarazos??

Probablemente no. Si el cariotipo de su feto es 45,X,
la probabilidad de tener otro bebé con sindrome de
Turner (o cualquier otra anormalidad en los cromoso-
mas) no serd mayor que la de otras personas de su
edad. Sus otros hijos, hermanos y otros miembros de
la familia no tienen mds probabilidades de tener hijos
con sindrome de Turner u otras anormalidades en los
cromosomas. Si el cariotipo es diferente que 45,X, pre-
gunte a su médico acerca de la probabilidad del riesgo
de que vuelva a ocurrir. Cuando una mujer ha tenido
un bebé con una anormalidad en los cromosomas, a
menudo se preocupa en su proximo embarazo. En
cualquiera de sus futuros embarazos dispondra de un
diagnostico prenatal.
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Otras preguntas que puede
tener para su consejero de
genética o médico:

e ;Como puedo saber si los resultados del diagnosti-
co prenatal son correctos?

e ;Cuales son mis opciones durante este embarazo?

Pregunte a su médico acerca de cualquier cosa que le
preocupe.

¢ Existen grupos de ayuda
disponibles?

Si, y hablar con otras personas a las que les ha
ocurrido lo mismo puede ser de gran ayuda. Intente
contactar con:

Turner Syndrome Society

14450 TC Jester, Ste. 260

Houston, TX 77014

800-365-9944; 832-249-9988

Fax: 832-249-9987

Pagina Web: http://www.turner-syndrome-us.org
tssus@turner-syndrome-us.org

Los ninos con problemas en los cromosomas son
tratados frecuentemente en clinicas de genética o por
pediatras endocrindlogos. Llamen a uno de los telé-
fonos que encontraran al final de este folleto para
localizar una clinica en su area.

Este folleto fue escrito por
Carrie Fagerstrom, MS, CGC, Pat Himes, MS, CGC y Susan Olson, PhD, FACMG
como un proyecto del Comité de Diagndstico Prenatal de PacNoRGG

1999

Repasado en 2002

En el Noroeste del Pacifico

Existen clinicas para orientacion en genética en
Alaska, Idaho, Oregén y Washington.

Cualquier persona puede llamar para mds informacion....
Para encontrar la clinica mas cercana a usted llame a:

Alaska: 907-269-3430
Idaho: 208-334-2235 x261
Oregon: 1-800-SAFENET

7233638
Washington: 253-395-6741

O puede mirar en la pdgina weg de PacNorRGG:
http://mchneighborhood.icnp.edu/pacnorgg

Este proyecto fue patrocinado parcialmente por el proyecto
#5H46MC00091-16 de la Seccién de Salud Materno

Infantil del Departamento de Salud y Servicios Humanos.

Administrador del Proyecto y Coordinador Regional: Kerry
Silvey, MA, CGC
Director del Proyecto: Jonathan Zonana, MD

Asistente Administrativo: Denise Whitworth

Copias de este folleto pueden ser obtenidas en la pagina
web de PacNoRGG:
http://mchneighborhood.ichp.edu/pacnorgg

Diseno y Graficas: Northwest Media, Inc.
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